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先天性 QT延長症候群（long QT syndrome: LQT）は、心電図上の QT間隔延長を
特徴とし、多形性心室頻拍、心室細動による突然死を来たす致死性不整脈疾患で
ある。心臓イオンチャネルやその結合蛋白などの遺伝子異常が原因とされており、






最大洞停止 5.9 秒）にエピネフリン誘発性 QT 延長（安静時 QTc 385 ms、負荷時













てピーク Na+電流が有意に減少する機能低下の所見を示し（野生型, 175.2±17.6 
pA/pF; V2016M, 97.2±16.0 pA/pF; p<0.01）、洞結節機能不全との関連が示唆され
た。次に、エピネフリン負荷による QT 延長と本変異の関連を調べるために、エ














本研究は、SCN5A-V2016M 変異が、運動またはエピネフリン負荷時の QT 延長
を引き起こす新たな遺伝子異常である可能性を示した。また、一部の LQT3 症例















エピネフリン誘発性 QT 延長は LQT3 としては非典型的であり、本研究では
SCN5A-V2016M 変異が、運動またはエピネフリン負荷時の QT 延長を引き起こす
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